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Introdução: As malformações congênitas das estruturas que recobrem o sistema nervoso 
central são chamadas de defeitos de fechamento do tubo neural (DFTN). Os DFTN incluem a 
anencefalia, iniencefalia, espinha bífida e cefalocele.  
Objetivos: Descrever a freqüência, fatores associados, evolução clínica e morbimortalidade 
de pacientes com DFTN.  
Métodos: Foi realizado um estudo retrospectivo, descritivo e transversal de pacientes com 
DFTN entre os recém-nascidos da Maternidade do Hospital Universitário da UFSC e da 
Maternidade Carmela Dutra em Florianópolis, no Estado de Santa Catarina, Brasil, no período 
de 01/01/2000 a 31/12/2004. O seguimento clínico dos pacientes com DFTN foi realizado 
através da análise dos registros de prontuários médicos no Hospital Infantil Joana de Gusmão 
em Florianópolis, Santa Catarina, Brasil.  
Resultados: De um total de 29.310 recém-nascidos examinados, em 51 pacientes foram 
diagnosticados DFTN. A freqüência geral de DFTN foi de 17,4/10.000 nascimentos. As taxas 
encontradas para espinha bífida foram de 12,96/10.000, para cefalocele foram de 1,70/10.000 
e para anencefalia e cranioraquisquise foi de 2,04/10.000. Foi realizado estudo descritivo 
sobre o acompanhamento clínico destes pacientes. As freqüências foram comparadas com o 
Estudo Colaborativo Latino-americano de Malformações Congênitas (ECLAMC).  
Conclusões: As taxas encontradas para espinha bífida e cefalocele estavam dentro do limite 
esperado. O número de casos de anencefalia e cranioraquisquise observados foi menor do 
que o esperado (IC = 99%, p≤0,01), com significância estatística. Neste estudo, apenas uma 
das 51 mães de pacientes com defeitos de fechamento do tubo neural fez uso pré-
concepcional de ácido fólico. De 51 pacientes, seis (11,76%) eram natimortos e oito 
(17,77%) dos pacientes nativivos vieram a óbito precoce. No total, 38 pacientes foram 
submetidos à cirurgia para correção do defeito e 28 pacientes necessitaram de derivação 
ventrículo-peritoneal. As alterações mais freqüentemente encontradas foram ortopédicas, 








Introduction: The human malformations of the structures that recover the central nervous 
system are called neural tube defects (NTD). The NTD include the anencephaly, iniencephaly, 
spina bifida and encephalocele.  
Objectives: Describe the frequency, associated factors and morbimortality of patients with 
NTD.  
Methods: A retrospective, descriptive and transversal study was carried out to evaluate the 
patients with NTD between the births of the Maternity of the University Hospital of the UFSC 
and the Maternity Carmela Dutra in Florianópolis, in the State of Santa Catarina, Brazil, in the 
period of 01/01/2000 to 31/12/2004. The follow up study analysed the clinical records of the 
Joana de Gusmão Hospital in Florianópolis, Santa Catarina, Brazil.  
Results: The general frequency of NTD was of 17,4/10.000 births. The rates found for spina 
bifida had been of 12,96/10.000, for encephalocele had been of 1,70/10.000 and for 
anencephaly and craniorachischisis it was of 2,04/10.000. A descriptive study on the clinical 
follow up of these patients was carried out. Frequencies were compared with the Colaborative 
Study of Congenital Malformations in Latin America.  
Conclusions: The rates found for spina bifida and encephalocele were inside of the waited 
limit. The number of cases of anencephaly and craniorachischisis observed was lesser of the 
waited (IC = 99%, p≤0,01), with statistical significance. On this study, only one of 51 mothers 
of patients with NTD has used acid folic before get pregnant. It was found that 11.76% of the 
51 patients were stillborn and 17.77% of the newborn had come to death. In totality, 38 
patients had been submitted to the surgery for correction of the defect. These, 28 patients had 
needed ventriculoperitoneal shunts. The alterations more frequently found had been 
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As malformações congênitas das estruturas que recobrem o sistema nervoso central 
(meninges, arcos vertebrais, músculos e pele) são chamadas de defeitos de fechamento do 
tubo neural (DFTN).1,2 
Os DFTN incluem a anencefalia, iniencefalia, espinha bífida e cefalocele.3,4 Os DFTN 
podem afetar qualquer parte do neuroeixo.5  
A anencefalia é definida como a ausência completa (holo) ou parcial (mero) do cérebro, 
causada por uma falha no fechamento do tubo neural cefálico, resultando na protrusão de 




                                 
                                       Figura 1 – Anencefalia. 
 
 
Iniencefalia é um processo disráfico da região occipital, onde o forame magno é 
contínuo com a região normal da fontanela posterior e o occipital defeituoso pode ser 
contínuo com a vértebra abaixo. A cabeça está severamente retrofletida, e há lordose cervical 





                         
 
                                      Figura 2 – Fotografia da vista dorsal de um recém- 
                                            nascido com iniencefalia e cranioraquisquise 
                                            associada.  
 
Espinha bífida (raquisquise) é um defeito de fechamento ósseo, geralmente posterior, 
da coluna vertebral. O defeito pode ser recoberto por pele normal (oculta) ou estar associada 
com um saco protruso (cística). Um saco contendo meninges e líquido cerebroespinhal é 
denominada meningocele; um saco contendo elementos da medula espinhal e/ou nervos é 
uma mielomeningocele. Mielosquise ocorre quando o tubo neural não é recoberto e então 
fica aberto ao exterior3 (Figura 3).6 
Quanto à apresentação da mielomeningocele, a junção toraco-lombar é a localização 
mais comumente afetada (45%), seguida pela lombar (20%), lombossacra (20%) e sacral 





      
      Figura 3 – Tipos de espinha bífida aberta com protrusão dos conteúdos da 
                        medula. 
 
Cefalocele é a herniação do cérebro (encefalocele) ou de um saco não contendo tecido 
cerebral (meningocele craniana) através de uma abertura congênita do crânio. A protrusão é 
recoberta por pele intacta ou epitélio fino a menos que ocorra uma deterioração secundária3,4 
(Figura 4).6 
 
               





Os defeitos de fechamento do tubo neural ocorrem devido a uma falha no processo da 
neurulação, que consiste na formação da placa neural e pregas neurais e fechamento destas 
pregas para formar o tubo neural. A neurulação começa por volta do 18º dia do 
desenvolvimento embrionário na região do quarto ao sexto pares de somitos. Neste estágio, 
os dois terços cefálicos da placa e do tubo neural até o quarto par de somitos representam o 
futuro encéfalo, enquanto o terço caudal da placa e do tubo neural representam a futura 
medula espinhal. A fusão das pregas neurais avança em direção cefálica e caudal até que 
somente pequenas áreas permaneçam abertas em ambas as extremidades. Nestes locais, a luz 
do tubo neural - canal neural - comunica-se livremente com a cavidade amniótica. A abertura 
cranial, o neuroporo rostral, fecha-se por volta do vigésimo quinto dia; o neuroporo caudal 
fecha-se dois dias mais tarde. As paredes do tubo neural se espessam para formar o encéfalo 
e a medula espinhal. O canal neural é convertido no sistema ventricular do encéfalo e no 
canal central da medula espinhal2 (Figura 5).6 
 
     
               Figura 5 – Embrião aos 24 dias (vista dorsal). 
 
Os defeitos de fechamento do tubo neural são comuns e variam em prevalência 
conforme a origem étnica, geográfica e socioeconômica.1-3,7 Em geral, eles afetam 10/10.000 
nascidos vivos no mundo, com taxas elevadas na China (espinha bífida: 6,67/10.000 
nascimentos), no México (anencefalia: 5,50/10.000 nascimentos) e Emirados Árabes 
(espinha bífida: 13,09/10.000 nascimentos).4 Na América do Sul, os registros mostram 
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anencefalia ocorrendo em 6,99/10.000 nascimentos, espinha bífida em 9,72/10.000 
nascimentos e encefalocele em 2,73/10.000 nascimentos.4 
Estudos familiares sugerem um risco de recorrência para parentes de primeiro grau de 
indivíduos afetados de aproximadamente 1 em 30. Para parentes de segundo grau (filhos dos 
irmãos ou irmãs da mãe) o risco é de aproximadamente 1:220. Mães afetadas parecem ter 
uma chance de 0,5 a 1% de terem um filho afetado por DFTN. Porém, ainda não há consenso 
sobre as taxas de recorrência entre parentes.8  
O Estudo Colaborativo Latino-americano de Malformações Congênitas (ECLAMC), 
fundado em 1967, é um programa de investigação de malformações congênitas e suas causas, 
sendo reconhecido pela Organização Mundial de Saúde como centro colaborador para a 
prevenção de malformações congênitas. Abrange 173 hospitais na América Latina, entre eles, 
a Maternidade Carmela Dutra e Maternidade do Hospital Universitário da Universidade 
Federal de Santa Catarina.9 
Conforme o ECLAMC10, a espinha bífida é o defeito mais freqüente, seguido da 
anencefalia e depois da encefalocele. O ECLAMC10 encontrou no período de 1982-2003, 
para anencefalia, a taxa de 5,53/10.000 nascimentos na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e 
de 3,21/10.000 na Maternidade do HU-UFSC. Para a espinha bífida, as taxas registradas 
foram de 8,54/10.000 na MCD e de 7,49/10.000 no HU –UFSC. O mesmo estudo encontrou 
para cefalocele a taxa de 1,44/10.000 na MCD e de 2,14/10.000 nascimentos no HU. 
Os defeitos de fechamento do tubo neural ocorrem de forma isolada ou associada a 
outras malformações. Os casos isolados são de origem multifatorial e as formas associadas 
podem fazer parte de síndromes monogênicas ou cromossômicas.3,7 Pode-se citar algumas 
síndromes que podem incluir DFTN, como anomalias cromossômicas (anencefalia ocorrendo 
em trissomia do 18, trissomia do 21, espinha bífida ocorrendo em triploidias, tetraploidias) e 
outras síndromes como a síndrome de CHILD, Goldberg, Kousseff , Waardenburg, Meckel-
Gruber e outras.3 Alguns estudos sugerem que, em algumas famílias, a herança possa ser 
monogênica autossômica dominante com penetrância incompleta, autossômica recessiva ou 
ligada ao X.11 Existem genes responsáveis pelo fechamento do tubo neural mapeados através 
de exames citogenéticos e que foram localizados em 1q43, 5p15.3-p15.2.11 
Vários estudos mostram a existência de fatores ambientais envolvidos na etiologia dos 
DFTN, como hipotermia, baixo padrão sócio-econômico, uso de carbamazepina, ácido 
valpróico, deficiências nutricionais e deficiências vitamínicas.1,3 A relação entre o uso peri-
concepcional de ácido fólico e a redução da incidência DFTN tem sido sugerida nos últimos 
30 anos por vários autores.12 O ácido fólico é uma vitamina do complexo B que ajuda a 
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prevenir alguns tipos de malformações congênitas, entre elas, os defeitos de fechamento do 
tubo neural.13 
Em um estudo sobre defeitos de fechamento do tubo neural no Chile, com pesquisa 
populacional baseada no ECLAMC, foi verificado que as taxas de incidência para espinha 
bífida e anencefalia diminuíram com a suplementação nutricional com ácido fólico, sem a 
interferência de tendências seculares.14 
A suplementação diária com ácido fólico, se realizada adequadamente antes e após 
engravidar, previne a ocorrência de 50 a 75% dos casos de defeitos de fechamento do tubo 
neural e também diminui as taxas de recorrências dos defeitos. O CDC (Center for Disease 
Control) recomenda a ingestão de 0,4 mg por dia de ácido fólico no período 
periconcepcional, ou seja, antes e após engravidar, para mulheres sem antecedentes de 
gestação afetada por DFTN. Para as mulheres com história familiar positiva para DFTN, 
diabéticas, ou que estejam fazendo uso de ácido valpróico ou carbamazepina, a dose 
recomendada é de 4 mg/dia.13 
O diagnóstico pré-natal pode ser feito pelo exame ultrassonográfico. A ultrassonografia 
pode servir tanto de triagem como de diagnóstico. O diagnóstico bioquímico é sugerido pela 
dosagem de alfafetoproteína (AFP) e/ou da acetilcolinesterase no líquido amniótico. A AFP é 
produzida no fígado fetal. Na presença de um defeito aberto, extravasa para o líquido 
amniótico para o sangue materno. Entre a 16ª e 18ª semanas de gestação, os níveis séricos 
maternos são cerca de quatro vezes maiores do que seriam em gestações não afetadas.15,16 
A anencefalia é a forma mais severa de DFTN, incompatível com a vida, por isso, 
nenhum tratamento pós-natal é indicado, e a sobrevida destes pacientes é limitada a poucas 
horas ou dias.3,14 O DFTN mais comum e compatível com a vida é a mielomeningocele.17 
Para os casos de espinha bífida e encefalocele, o tratamento é cirúrgico e estes 
pacientes devem ser submetidos ao fechamento do defeito após o nascimento. O fechamento 
envolve técnicas clássicas de neurocirurgia. Os pacientes que desenvolvem hidrocefalia 
requerem derivação ventrículo-peritoneal. A apresentação clínica é variável, podendo ocorrer 
formas assintomáticas (nos casos de espinha bífida oculta) ou várias seqüelas dependendo do 
tipo de defeito, como assimetria de membros inferiores, pé torto, deformidades da coluna 
vertebral, como escoliose, déficit neurológico progressivo, incontinência urinária e/ou fecal, 
déficit motor e/ou sensitivo, paraplegia, entre outros, como meningite, especialmente em 
DFTN abertos.17 
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Devido à complexidade dos problemas apresentados na abordagem dessas crianças, é 
necessária uma equipe multidisciplinar constituída por pediatras, neurocirurgiões, 
ortopedistas e urologistas para lhes fornecer uma melhor assistência.5  
A mielomeningocele é uma das primeiras malformações não letais tratada por cirurgia 
fetal em humanos.18 A malformação de Arnold-Chiari do tipo II e a hidrocefalia ocorrem em 
até 90% dos casos3,5 e parecem derivar da exposição anormal da medula e, mais 
especificamente, da perda de pressão no território caudal de circulação do líquor, com 
possível herniação de estruturas mais craniais, tais como o cerebelo.18 Quando ocorre 
mielomeningocele, a simples exposição da medula ao líquido amniótico e a trauma local é 
um dos fatores responsáveis pela fisiopatologia das anormalidades motoras, autonômicas e 
esqueléticas presentes nestes pacientes.19 
Estão sendo descrito na literatura relatos de experiências com cirurgia fetal para 
mielomeningocele humana intra-útero, através de histerotomia ou histeroscopia. Este tipo de 
tratamento, inclusive, pode diminuir o grau de herniação do tecido nervoso em pacientes com 
mielomeningocele e diminui a morbidade associada com a malformação de Chiari II que 
inclui disfunção, hidrocefalia e seringomielia.19,20 
Nos Estados Unidos, o custo médio durante toda a vida de um paciente com espinha 
bífida é em torno de 636.000 dólares. Este é somente o custo médio por criança, e para 
algumas famílias o custo total pode ser acima de 1.000.000 de dólares. Além disso, o 
nascimento de uma criança com defeito de fechamento do tubo neural onera a família sob 
vários aspectos, principalmente físicos e emocionais.13 
Existe pouca literatura sobre o acompanhamento clínico de pacientes com DFTN no 
nosso meio. É importante para os serviços clínicos conhecer as características clínicas 
responsáveis pelo prognóstico dos pacientes com defeitos de fechamento do tubo neural. O 
levantamento epidemiológico da incidência e morbimortalidade de defeitos de fechamento do 
tubo neural nas comunidades a serem estudadas pode fornecer dados para futuras atividades 
de planejamento em saúde, como por exemplo, campanhas para informação, prevenção e 














 Os objetivos deste trabalho foram:  
1. Realizar um estudo epidemiológico descritivo de defeitos de fechamento do tubo neural 
entre os recém-nascidos da Maternidade do Hospital Universitário e da Maternidade Carmela 
Dutra em Florianópolis, no Estado de Santa Catarina, Brasil, no período de 01 de janeiro de 
2000 a 31 de dezembro de 2004.  
2. Descrever a freqüência, fatores associados, evolução clínica e morbimortalidade de 
pacientes com defeitos de fechamento do tubo neural.  
3. Verificar as freqüências de defeitos de fechamento do tubo neural obtidas no Hospital 
Universitário e Maternidade Carmela Dutra, no Estudo Colaborativo Latino-americano de 
Malformações Congênitas (ECLAMC) e em outros estudos epidemiológicos. 


























3.1  Delineamento do estudo 
 Foi realizado um estudo retrospectivo, descritivo e transversal para avaliar a freqüência, 
fatores associados e morbimortalidade dos pacientes com DFTN.  
 
3.2  Amostra dos pacientes e local 
Foram incluídos no estudo todos os recém-nascidos afetados por DFTN na Maternidade 
do Hospital Universitário Polydoro Ernani de São Thiago da Universidade Federal de Santa 
Catarina (HU-UFSC) e na Maternidade Carmela Dutra (MCD) em Florianópolis, Brasil, entre 
01 de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 e registrados pelo Estudo Colaborativo 
Latino-americano de Malformações Congênitas (ECLAMC). Critérios de exclusão: abortos 
(fetos de peso menor que 500 gramas) e as crianças cujos pais ou responsáveis não foram 
encontrados. 
 
3.3  Procedimentos 
Todos os recém-nascidos foram examinados por neonatologistas vinculados ao estudo em 
triagem realizada na sala de parto. Os médicos e os estudantes do Curso de Medicina 
responsáveis pela coleta de dados foram comunicados da presença de pacientes portadores de 
DFTN e, fazendo uso de fichas do ECLAMC (Apêndice 1), realizaram entrevista com as 
mães dos recém-nascidos com DFTN antes da alta hospitalar, e também com as mães dos 
recém-nascidos normais considerados controles, conforme o manual operacional do 
ECLAMC. Previamente à entrevista foi solicitada a autorização das mães para a inclusão do 
recém-nascido no estudo, sendo explicados a natureza e objetivos do ECLAMC. Algumas 
crianças que nasceram com DFTN foram transferidas para o Hospital Infantil Joana de 
Gusmão para a realização de cirurgia. Os dados referentes à internação e dados das crianças 
encaminhadas para consulta ambulatorial foram recuperados através da revisão dos 
prontuários das crianças naquele hospital. O dados não contidos nos registros hospitalares 
foram obtidos por via telefônica. Foram utilizadas também informações contidas no banco de 
dados do Núcleo de Genética Clínica do Hospital Universitário da Universidade Federal de 
Santa Catarina.  
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3.4  Coleta de dados 
Foi consultado o arquivo de fichas do ECLAMC (Apêndice 1) das duas maternidades, 
para a seleção e revisão dos pacientes afetados por DFTN e seus controles. Foi elaborado um 
novo protocolo de investigação para coleta dos dados das crianças que apresentaram DFTN e 
de seus pais (Apêndice 2).  
 Além disso, foram colhidos mensalmente, nos livros de registro de nascimentos, dados 
referentes a todos os nascimentos ocorridos, subdivididos em nativivos e natimortos. 
Utilizando-se estes dados, foram preenchidos os “Informes Mensais de Nascimentos” do 
ECLAMC (Apêndice 3). Foram avaliados no presente estudo o número total de nascimentos 
e o número total de recém-nascidos com DFTN.  
 
3.5  Comitê de ética 
O projeto foi aprovado pelo Comitê de Ética da Universidade Federal de Santa Catarina e 
pelo Comitê de Ética do Hospital Infantil Joana de Gusmão e aprovado pela Comissão 
Nacional de Ética em Pesquisa (CONEP). Constam em anexo os pareceres consubstanciados 
(Apêndices 4 e 5) e a aprovação pelo CONEP (Apêndice 6).  
 
3.6  Análise das variáveis 
Os recém-nascidos malformados foram distribuídos em tabelas, utilizando o programa 
Microsoft® Excel 2000, para avaliar a freqüência das variáveis entre o grupo de afetados. As 
freqüências foram calculadas em relação ao número total de nascimentos de cada hospital. 
Foram considerados os totais úteis, sendo desprezados dados não especificados. No estudo de 
morbidade, os natimortos foram excluídos dos totais. No estudo clínico foi verificada a 
freqüência de cada variável estudada, quando cabível, bem como feita uma análise da 
evolução clínica observada no grupo de afetados.  
 
3.7  Variáveis epidemiológicas e de morbidade 
Em relação ao protocolo de investigação de malformações, o presente estudo avaliou os 
dados abaixo relacionados: 
1. Total de nascimentos; 
2. Distribuição dos casos conforme o local de nascimento; 
3. Tipo de DFTN encontrado ao nascimento; 
4. Freqüência dos defeitos; 
5. Condição de nascimento: vivo ou morto;  
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6. Sexo e peso de nascimento; 
7. Idade gestacional;  
8. Escore de Apgar no primeiro e quinto minutos; 
9. Idade materna no momento do nascimento;  
10. Uso de ácido fólico antes da gestação;   
11. Diagnóstico pré-natal e o método mais utilizado;  
12. Presença de outros afetados por DFTN na família;  
13. Consangüinidade entre os pais do probando; 
14. Malformações associadas. 
 
3.7  Estudo clínico 
   A evolução dos três tipos de DTN foi investigada. Foram avaliados: 
1. Realização de cirurgia;  
2. Avaliação do seguimento ambulatorial; 
3. Realização de fisioterapia.  
 
3.8  Indicadores de mortalidade 
Foi investigada a ocorrência de óbitos, a causa da morte, a idade do óbito em horas e dias 
e a realização de autópsia.  
 
3.9  Análise estatística dos resultados 
A análise estatística de freqüência foi realizada com o método da Distribuição de Poisson 
para a anencefalia, espinha bífida e cefalocele tomando como freqüências de base as 
freqüências globais do Documento Final de 2004 do ECLAMC para a América Latina no 



















O estudo da epidemiologia de malformações congênitas avaliou 29.310 recém-
nascidos na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário 
da UFSC (HU-UFSC) no período de 01/01/2000 a 31/12/2004. Deste total, 51 recém-
nascidos (RN) apresentaram defeitos de fechamento do tubo neural. 
 No período estudado, ocorreram 29.310 nascimentos, sendo 29.020 recém-nascidos 
nativivos e 290 recém-nacidos natimortos. A amostra total de recém-nascidos pelo local de 
nascimento é mostrada na Tabela 1.  
 
 
Tabela 1 – Total de nascimentos no Hospital Universitário da Universidade Federal de Santa 
Catarina e Maternidade Carmela Dutra no período de 01 de janeiro de 2000 a 31 de 
dezembro de 2004.  
 
População HU MCD Total 
 n % n % n % 
Nativivos 8056 98,9 20964 99,1 29020 99 
Natimortos 94 1,1 196 0,9 290 1 
Total de nascimentos 8150 100 21160 100 29310 100 
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na 
Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
n: número de casos. 
 
 
 No total, foram diagnosticados 51 casos de defeitos de fechamento do tubo neural. No 
Hospital Universitário da Universidade Federal de Santa Catarina foram registrados 14 casos 
de DFTN, sendo 13 recém-nascidos vivos e 1 recém-nascido morto. Na Maternidade Carmela 
Dutra, foram registrados 37 casos de DFTN, sendo 32 recém-nascidos nativivos e 5 recém-
nascidos natimortos. A distribuição dos casos conforme o local de nascimento é mostrada na  
Figura 6.  
A freqüência dos defeitos é mostrada na Tabela 2, calculada considerando o número 

























   Figura 6 – Distribuição dos casos conforme o local de nascimento –  
          Maternidade do Hospital Universitário da Universidade  
          Federal de Santa Catarina e Maternidade Carmela Dutra. 
      Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na  





Tabela 2 – Freqüência de defeitos de fechamento do tubo neural considerando o local de 
nascimento e a divisão entre recém-nascidos nativivos e natimortos e a freqüência geral de 
defeitos de fechamento do tubo neural.  
 
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra  (MCD) e 
na Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
 
 
 Dos 51 casos de DFTN, 37 (72%) foram de pacientes com mielomeningocele, 5  (9%) 
de pacientes com anencefalia, 5 (9%) de pacientes com encefalocele, 1 (2%) de paciente com 
mielocele, 1 (2%) de paciente com raquisquise, e dois casos (3,92%) de pacientes com 
associação entre dois tipos de DFTN (encefalocele + meningocele e craniorraquisquise + 
anencefalia). A Figura 7 mostra a distribuição dos casos de DFTN por tipo de defeito.  
Freqüência de DFTN Nativivos Natimortos Nascimentos 
HU 15,95:10.000 1,22:10.000 17,17:10.000 
MCD 15,12:10.000 2,36:10.000 17,48:10.000 
Total 15,35:10.000 2,04:10.000 17,40:10.000 
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                  Figura 7 – Distribuição dos casos com defeitos de fechamento do  
                                     tubo neural conforme o tipo de defeito.  
                         Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na  
                         Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
 
 A Tabela 3 apresenta a freqüência absoluta e relativa de defeitos de fechamento do 
tubo neural segundo o tipo de defeito, calculadas considerando o número total de 
nascimentos.  
 
                             Tabela 3 – Freqüência de defeitos de fechamento do tubo 
                              neural segundo o tipo de defeito.  
Tipo de defeito n  Porcentagem Freqüência  
Mielomeningocele 37 72,55% 12,62:10.000 
Anencefalia 5 9,80% 1,70:10.000 
Encefalocele 5 9,80% 1,70:10.000 
Mielocele 1 1,96% 0,34:10.000 
Raquisquise 1 1,96% 0,34:10.000 
Associação 2 3,92% 0,68:10.000 
 
                                        Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 
                                        2004 na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital  
                                        Universitário-UFSC. 
                                     n: número de casos  
 
 A Tabela 4 demonstra a monitorização das freqüências dos casos de anencefalia e 
craniorraquisquise, espinha bífida (mielomeningocele e meningocele) e cefalocele na 
Maternidade Carmela Dutra e na Maternidade do Hospital Universitário da UFSC no período 
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de 01/01/2000 a 31/12/2004, calculadas segundo a Distribuição de Poisson e intervalo de 
confiança de 99%.    
 
Tabela 4 – Monitorização das freqüências dos casos de anencefalia, espinha bífida e                                            
cefalocele na Maternidade Carmela Dutra e Maternidade do Hospital Universitário da UFSC   
no período de 01/01/2000 a 31/12/2004. Análise estatística segundo a Distribuição de 
Poisson.  
  MCD / HU-UFSC ECLAMC   
Malformação Taxa/10.000 (n)* Taxa/10.000 (n)* n* esperado (λ) IC 99% 
Anencefalia + 
Craniorraquisquize 2,04 6 6,94 2787 20 9 a 33 
Espinha bífida 12,96 38 8,3 3333 24 11 a 39 
Cefalocele 1,70 5 2,16 867 6 0 a 14 
Total de nascimentos do ECLAMC (1982 a 2003): 4.016.255. 
Total de nascimentos na Maternidade Carmela Dutra de 01/01/2000 a 31/12/2004: 21.160. 
Total de nascimentos no Hospital Universitário da UFSC de 01/01/2000 a 31/12/2004: 8.150. 
p ≤ 0,01; IC (intervalo de confiança): 99% 
n*: número de casos 
 
 
A Tabela 5 demonstra o número do caso (para fins de identificação), a condição de 
nascimento, o tipo de defeito, sexo, peso de nascimento e idade gestacional de cada paciente 
incluído no estudo (idade gestacional aferida pelo método de Capurro somático no caso de 
recém-nascidos a termo e método de Ballard no caso de recém-nascidos pré-termo) e escore 
de Apgar no primeiro e quinto minuto. 
A Figura 8 mostra a distribuição em porcentagem dos recém-nascidos com defeitos 
de fechamento do tubo neural conforme o sexo. O estudo mostrou que 19 pacientes (37,25%) 
eram do sexo masculino, 30 pacientes (58,82%) eram do sexo feminino e dois pacientes 
(3,92%) foram classificados como sexo indeterminado. Considerou-se portador de sexo 
indeterminado aquele recém-nascido com malformações severas que impossibilitaram a 
definição de sexo ao exame clínico externo no momento do nascimento.  
A tabela 6 demonstra a distribuição dos recém-nascidos com DFTN segundo a faixa 
etária materna.   
Com relação aos dados maternos, foi registrada a presença de uma mãe de paciente 
com encefalocele que possuía diagnóstico de toxoplasmose materna, sendo que o paciente 
nasceu com toxoplasmose congênita. Também foi incluído um paciente com diagnóstico de 
encefalocele e meningocele cuja mãe tinha diagnóstico pré-natal de diabetes mellitus e este 
paciente nasceu com 4100g. 
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Tabela 5 – Número do caso, condição de nascimento (nativivo ou natimorto), tipo de defeito,              
sexo, peso de nascimento, idade gestacional e escore de Apgar.  
 
Número Nascido Tipo de defeito Sexo Peso IG APGAR 
Caso 1 Morto Craniorraquisquise Feminino 1685 39 0.0 
Caso 2 Vivo Mielomeningocele Indeterminado 1600 34 7.8 
Caso 3 Vivo Mielomeningocele Feminino 2900 39 3.8 
Caso 4 Vivo Mielomeningocele Masculino 3485 40 8.8 
Caso 5 Vivo Encefalocele Feminino 2540 39 8.9 
Caso 6 Vivo Mielomeningocele Masculino 2550 37 8.9 
Caso 7 Vivo Mielomeningocele Feminino 2990 42 8.9 
Caso 8 Vivo Encefalocele Feminino 2890 38 1.1 
Caso 9 Vivo Mielomeningocele Feminino 2865 38 8.9 
Caso 10 Vivo Mielomeningocele Masculino 2995 39 9.9 
Caso 11 Vivo Mielomeningocele Feminino 3720 37 7.8 
Caso 12 Vivo Encefalocele Feminino 3085 39 9.10 
Caso 13 Vivo Encefalocele / mielomeningocele Feminino 4100 36 6.9 
Caso 14 Vivo Encefalocele Feminino 1460 28 1.1 
Caso 15 Morto Mielomeningocele  Feminino 680 NE 0.0 
Caso 16 Vivo Mielomeningocele Feminino 2610 38 8.8 
Caso 17 Vivo Mielomeningocele Feminino 2900 39 7.8 
Caso 18 Vivo Raquisquise Masculino 3130 38 3.7 
Caso 19 Vivo Mielomeningocele Feminino 3130 39 8.9 
Caso 20 Vivo Mielomeningocele Feminino 2920 38 8.9 
Caso 21 Vivo Mielomeningocele Feminino 900 31 2.4 
Caso 22 Vivo Mielomeningocele Masculino 3670 38 9.9 
Caso 23 Vivo Mielomeningocele Feminino 2780 NE NE 
Caso 24 Vivo Mielomeningocele Feminino 4860 34 8.8 
Caso 25 Vivo Mielomeningocele Masculino 2680 39 9.9 
Caso 26 Vivo Mielomeningocele Masculino 3350 37 4.8 
Caso 27 Vivo Mielomeningocele Feminino 2840 39 8.9 
Caso 28 Vivo Mielomeningocele Masculino 1550 34 8.9 
Caso 29 Morto Anencefalia Feminino 730 27 0.0 
Caso 30 Vivo Mielomeningocele Feminino 4110 37 8.8 
Caso 31 Vivo Mielomeningocele Masculino 3030 NE 8.9 
Caso 32 Morto Anencefalia Masculino 2460 39 0.0 
Caso 33 Vivo Mielomeningocele Feminino 3570 38 NE 
Caso 34 Vivo Mielomeningocele Feminino 2910 38 8.8 
Caso 35 Vivo Mielomeningocele Masculino 3190 34 2.6 
Caso 36 Vivo Mielomeningocele Masculino 3070 39 9.9 
Caso 37 Vivo Mielomeningocele Masculino 2965 38 8.9 
Caso 38 Vivo Mielomeningocele Feminino 2225 37 8.9 
Caso 39 Morto Anencefalia Feminino 570 26 0.0 
Caso 40 Vivo Cefalocele Feminino 3455 37 8.9 
Caso 41 Vivo Mielomeningocele Masculino 3500 38 NE 
Caso 42 Vivo Mielomeningocele Feminino 3710 39 8.9 
Caso 43 Vivo Mielomeningocele Masculino 2895 37 2.6 
Caso 44 Vivo Mielomeningocele Feminino 3090 39 8.9 
Caso 45 Vivo Mielomeningocele Feminino 3080 36 8.9 
Caso 46 Vivo Anencefalia Masculino 1270 31 2.0 
Caso 47 Morto Anencefalia Indeterminado 708 24 0.0 
Caso 48 Vivo Mielomeningocele Masculino 3280 38 8.9 
Caso 49 Vivo Mielomeningocele Masculino 4195 39 8.5 
Caso 50 Vivo Mielomeningocele Masculino 4030 37 8.8 
Caso 51 Vivo Meningocele Feminino 3420 39 NE 
 
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital 
Universitário-UFSC. 
NE: não especificado. 
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             Figura 8 – Distribuição dos recém-nascidos com defeitos de fechamento  
                                do tubo neural em porcentagem conforme o sexo.  
                  Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade  
                  Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
 
 
                            Tabela 6 – Distribuição dos recém-nascidos com defeitos  
                                               do fechamento do tubo neural segundo os  
                                                intervalos de faixa etária materna. 
 





                                       Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de  
                                       2004 na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital 
                                       Universitário-UFSC. 
 
 
 A Figura 9 mostra a porcentagem de mães de pacientes com DFTN que fizeram 
diagnóstico pré-natal da malformação. O método de diagnóstico pré-natal utilizado pelas 
mães de pacientes com DFTN foi por imagem através da ultrassonografia durante o pré-natal. 
Uma das mães de pacientes com DFTN realizou diagnóstico pré-natal com ultrassonografia e 
ressonância magnética.  
Intervalos de idade materna Número Porcentagem 
15-19 anos 8 15,60%
20-24 anos 17 33,33%
25-29 anos 15 29,41%
30-34 anos 5 9,80%
35-39 anos 6 11,76%
Total  51 100%
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             Figura 9 – Porcentagem de mães de pacientes com DFTN que fizeram  
                               diagnóstico pré-natal por imagem pela ultrassonografia.  
                  Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade  
                  Carmela Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
 
As histórias familiares de pacientes com DFTN incluídos no estudo foram investigadas 
e as informações sobre outros casos de defeitos de fechamento do tubo neural na família e 
consangüinidade obtidas estão apresentadas na Tabela 7. Neste estudo não foi registrada a 
presença de gemelaridade.  
De 51 pacientes incluídos na amostra, cinco (9,8%) apresentaram outros casos de 
DFTN na família e dois deles (3,92%) apresentaram consangüinidade parental.  
 
Tabela 7 – Descrição dos casos de recém-nascidos afetados com história familiar positiva   
para defeitos de fechamento do tubo neural e consangüinidade parental. 
Número Diagnóstico Outros casos de DFTN na família Consangüinidade 
Caso 5 Encefalocele Sim Não 
 
  Mielomeningocele   
Caso 12 Encefalocele Sim  Não 
  
  Anencefalia   
Caso 16 Mielomeningocele Sim  Não 
 
  Mielomeningocele   
Caso 19 Mielomeningocele Sim Não 
  
  Mielomeningocele  
Caso 32 Anencefalia Não Sim 
Caso 49 Mielomeningocele Sim Sim 
  
  Anencefalia Primos 3º grau 
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na 
Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
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O heredograma dos casos familiares estão apresentados abaixo (Figuras 10, 11, 12, 
13 e 14).  
 
  
  Figura 10 – Heredograma do caso número 5. 
   
 
                




      
                 Figura 12 – Heredograma do caso número 16. 
 
 
             




                          Figura 14 – Heredograma do caso número 49. 
  
Neste estudo, apenas uma das 51 mães de pacientes com defeitos de fechamento do 
tubo neural fez uso pré-concepcional de ácido fólico.  
  A Figura 15 mostra informações sobre a mortalidade de pacientes com defeitos de 
fechamento do tubo neural. Dos 51 pacientes com DFTN incluídos no estudo, 45 pacientes 
eram recém-nascidos vivos (88,23%) e 6 pacientes eram natimortos (11,76%). Ocorreram 8 














Número e porcentagem  
 
Figura 15 – Mortalidade de pacientes com defeitos de fechamento do tubo neural.  
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra (MCD) e na 
Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
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 A Tabela 8 registra os dados sobre mortalidade intra-hospitalar de recém-nascidos 
vivos com DFTN por tipo de defeito, a causa da morte, a idade da ocorrência e a realização de 
autópsia. Das oito ocorrências, os casos 30, 34 e 50 foram óbitos pós-cirúrgicos.  
 
Tabela 8 - Mortalidade intra-hospitalar de recém-nascidos vivos com DFTN por tipo de   
defeito e malformações associadas, a causa da morte, idade da ocorrência e realização de 
autópsia. 
Número Diagnóstico Causa da morte Idade da ocorrência Autópsia 
Caso 2 Mielomeningocele lombo-sacra, rota, medindo 6,2 x 3,8 cm Choque séptico 5 dias Não 
 
Genitália ambígua Sepse     
 
Displasia renal Broncopneumonia    
 
Pé torto congênito      
Caso 8 Encefalocele rota  Insuficiência respiratória 3 horas Não 
 
Ausência de calota craniana 
 Malformações congênitas múltiplas    
 
Ausência de globo ocular bilateral      
 
Ausência de ponte nasal      
 
Fenda labial e palatina medial      
 
Polidactilia em pé direito      
  
46, XX, 16 qh+       
Caso 14 Encefalocele occipital até a metade da região dorsal,   Não especificado 55 minutos Sim 
 
15 x 15 cm, conteúdo líquido      
 
Hérnia diafragmática      
 
Lobo esquerdo do fígado, baço e estômago se encontram no 
tórax      
Caso 21 Mielomeningocele - região torácica até região sacra Pneumotórax hipertensivo bilateral 6 dias Não 
  
Microcefalia Doença da membrana hialina     
Caso 30 
Mielomeningocele lombo-sacra, +/- 8 cm, saco meníngeo 
íntegro Choque séptico 5 meses e 26 dias Não 
 
Macrocefalia e hidrocefalia Gastroenterite aguda    
 
Pé torto congênito bilateral Hidrocefalia    
 
Hidronefrose à direita, rim esquerdo não visualizado      
Caso 34 Mielomeningocele lombo-sacra, plana, 6 x 4 cm, íntegra,  Encefalopatia hipóxico isquêmica 51 dias Não 
 
com exposição de tecido neural Choque hipovolêmico    
 
Hidrocefalia (Arnold-chiari II) Insuficiência respiratória    
 
Pé torto congênito à esquerda Diarréia aguda    
Caso 46 Anencefalia Não especificado 1 minuto Sim 
Caso 50 Mielomeningocele toraco-lombar, 12 cm, membranas rotas,  Choque séptico 13 dias Não 
 
Herniação de tecido nervoso Ventriculite    
 
Pé torto congênito bilateral Insuficiência renal aguda    
 
Hidrocefalia      
 
Artéria umbilical única       
  
Rim ectópico       
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra 
(MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
  
  
Entre os 45 recém-nascidos vivos com DFTN, 10 (22,22%) apresentaram o defeito 
como anomalia única (9 casos com mielomeningocele e 1 caso com anencefalia). Três recém-
nascidos vivos com DFTN (6,66%) apresentavam o defeito como parte de uma síndrome ou 
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associação (um caso de triploidia – 69, XXY; um caso de síndrome de Jarcho-Levin e um 
caso de síndrome de Goldenhar). Vinte pacientes (43,44%) apresentaram associados ao 
DFTN anomalias de outros órgãos e sistemas, acometendo principalmente o sistema 
locomotor e gênito-urinário. Em um destes casos (encefalocele) a paciente apresentava 
polimorfismo cromossômico (46, XX, 16 qh+). O qh+ é uma variação cromossômica normal. 
Neste caso o cariótipo dos pais da paciente não foram realizados. Em um caso (2,22%), o 
DFTN fazia parte de um padrão de anomalias múltiplas, sem diagnóstico sindrômico definido 
(síndrome genética a esclarecer). Em onze casos (24,44%), o DFTN estava associado com 
outras anomalias do sistema nervoso central, sendo um caso de associação de encefalocele e 
meningocele.  
 Entre os 6 casos de recém-nascidos mortos com DFTN, quatro (66,66%) apresentaram 
o DFTN como malformação isolada, todos com anencefalia. Em um caso houve associação 
de anencefalia com cranioraquisquise com malformações em outros sistemas (onfalocele e 
prolapso vaginal). Em um caso (16,66%) foi encontrado o DFTN (mielomeningocele) 
associada a malformações de outros órgãos e sistemas.  
 A Tabela 9 demonstra a apresentação dos defeitos de fechamento do tubo neural em 
nativivos e natimortos. 
  
          Tabela  9 – Apresentação dos defeitos de fechamento do tubo neural e  
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A Tabela 10 apresenta detalhadamente a condição de nascimento (nativivo ou 
natimorto) e o tipo de associação do DFTN com outras malformações.  
 
Forma de apresentação Nativivos (n = 45) Natimortos (n= 6) 
DFTN com defeito único 10 (22,22%) 4 (66,66%) 
DFTN em uma síndrome malformativa 3 (6,66%) 0 
DFTN associado a deformações ou  21(44,44%) 2 [1*] (33,33%) 
malformações de outros órgãos e sistemas    
DFTN em um padrão de anomalias múltiplas 1(2,22%) 0 
sem diagnóstico sindrômico definido     
DFTN associado a outras malformações 11 (24,44%) 1* (16,66%) 
do sistema nervoso central     
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Tabela 10 – Condição de nascimento (nativivo ou natimorto), tipo de DFTN e descrição do    
defeito com as malformações associadas. 
Número Nascido Malformação Descrição 
Caso 1 Morto Craniorraquisquise Craniorraquisquise até o 1/3 médio do dorso, anencefalia, onfalocele acentuada, prolapso vaginal 
Caso 2 Vivo Mielomeningocele 
Mielomeningocele lombo-sacra, rota, 6,2 x 3,8 cm, genitália ambígua, displasia renal, pé torto 
congênito 
Caso 3 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombo-sacra, rota, com esposição de tecido neural, +/- 6 x 3 cm, pé torto   
   
  congênito varo, hidrocefalia 
Caso 4 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombar medindo +/- 15 x 8 cm, recoberto por pele com área central escoriada, 
    
  pé torto congênito bilateral 
Caso 5 Vivo Encefalocele Encefalocele occipital, 11 x 4,5 cm, íntegra, contendo lobos occipitais e cerebelo, CIA 
Caso 6 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele rota lombar, hidrocefalia, ectopia moderada do sistema pielocalicial, hidronefrose,   
    
  pés em talo valgo bilateral 
Caso 7 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele tóraco-lombar, íntegra, medindo +/- 8 x 6 cm, pé torto congênito à direita 
Caso 8 Vivo Encefalocele Encefalocele rota, ausência de calota craniana, ausênica de globo ocular bilateral, ausência de  
    
  ponte nasal, fenda labial e palatina medial, polidactilia em pé direito 
Caso 9 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele, íntegra, lombar, 5 x 3 cm, hidrocefalia, Arnold-chiari II 
Caso 10 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele ao nível lombar, membrana rota, 10 x 6 cm, dilatação dos ventrículos laterais,  
    
  artéria umbilical única 
Caso 11 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombar com exposição de tecido neural, +/- 3,3 x 3,5 cm, plana, rota, hidrocefalia,  
   
  Macrocefalia 
Caso 12 Vivo Encefalocele Encefalocele occipital, íntegra, +/- 8 cm, narina esquerda não  era pérvia 
Caso 13 Vivo 
Encefalocele / 
meningocele Encefalocele occiptal (occiptocervical) 
   
  Meningocele/encefalocele occipital com +/- 8,9 cm de diâmetro com saco íntegro 
Caso 14 Vivo Encefalocele Grande massa lobulada occipital até a metade da região dorsal, 15 x 15 cm, conteúdo líquido 
    
  Hérnia diafragmática. Lobo esquerdo do fígado, baço e estômago se encontram no tórax 
Caso 15 Morto Mielomeningocele  Mielomeningocele cervical, saco meníngeo roto, medindo 4 cm, ausência de pescoço e ombros,  
   
 fenda palatina, pé torto congênito à esquerda 
Caso 16 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele rota lombo sacra, 8 x 8 cm, com exposição de tecido neural, pé torto congênito 
    
  à direita 
Caso 17 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombo-sacra, saco meníngeo íntegro, medindo +/- 4 cm, pé torto congênito à  
   
 direita, luxação congênita do quadril 
Caso 18 Vivo Raquisquise Defeito de frechamento em coluna vertebral região lombar alta até região sacral, medido +/- 10 cm, 
    
  ausência de herniação, hidrocefalia 
Caso 19 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele cervical íntegra, microtia, ausência de conduto auditivo externo 
Caso 21 Vivo Mielomeningocele Defeito de fechamento de vértebras da região torácia até a região sacra, hidrocefalia 
Caso 22 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombo-sacra, rota, +/- 3 cm, hidrocefalia 
Caso 24 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombo-sacra, +/- 15 cm, membranas íntegras, macrocefalia e disjunção de  
    
  suturas, dolicocefalia, crânio lacunar, pé torto congênito 
Caso 25 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele toraco-lombar, +/- 12 cm, membranas rotas, herniação de tecido nervoso,  
   
 pé torto congênito bilateral, hidrocefalia, artéria umbilical única, rim ectópico 
Caso 27 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombossacra íntegra, +/- 10 cm de diâmetro, hidrocefalia 
Caso 30 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombosacra, +/- 8 cm, saco meníngeo íntegro, macrocefalia e hidrocefalia,  
   
 pé torto congênito bilateal, hidronefrose à direita, rim esquerdo não visualizado 
Caso 33 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombar rota, 8 x 8 cm, hidrocefalia, agenesia de corpo caloso 
Caso 34 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombo-sacra, plana, +/- 6 x 4 cm, íntegra, com exposição de tecido neural,  
   
 hidrocefalia (Arnold-chiari II), pé torto congênito à esquerda 
Caso 35 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombossacra, +/- 8 cm, membranas íntegras, macrocefalia, pé torto congênito 
    
  bilateral, agenesia de septo pelúcido 
Caso 36 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombo sacra, 6 cm, membranas íntegras, pé torto congênito à esquerda 
Caso 37 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombosacra, medindo +/- 10 cm, membranas íntegras, pé torto congênito bilateral, 
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  Criptorquidia à direita 
Caso 38 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombosacra, saco meníngeo roto, medindo +/- 10 cm, pé torto congênito bilateral 
Caso 40 Vivo Cefalocele Encefalocele occipitocervical, íntegra, medido +/- 10 cm, encurtamento do MSD, antebraço 
    
  medindo +/- 5 cm, desvio medial da mão 
Caso 43 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombosacra, +/-  7 cm, membranas rotas, hidrocefalia, macrocefalia 
Caso 44 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele toraco-lombar, medindo +/- 7 cm, membranas íntegras, macrocefalia, pé torto  
    
  Congênito à direita 
Caso 45 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombosacra, medindo +/- 10 cm, membranas rotas, macrocefalia 
Caso 48 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele lombosacra medindo +/- 4 cm, membranas íntegras, pé torto congênito bilateral 
Caso 50 Vivo Mielomeningocele Mielomeningocele toraco-lombar, +/- 12 cm, membranas rotas, hidrocefalia, pé torto congênito bilateral 
Casos verificados no período de 1º de janeiro de 2000 a 31 de dezembro de 2004 na Maternidade Carmela Dutra 
(MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário-UFSC. 
 
Os pacientes com diagnóstico de DFTN foram transferidos para o Hospital Infantil 
Joana de Gusmão, em Florianópolis, Santa Catarina, para tratamento cirúrgico conforme a 
necessidade e tratamento clínico, com exceção dos pacientes com anencefalia. A evolução 
clínica e cirúrgica no Hospital Infantil Joana de Gusmão incluiu pacientes desde o pós-natal 
imediato até cinco anos de idade.  
Com relação ao tratamento cirúrgico de pacientes com defeito de fechamento do tubo 
neural, foi registrado que todos os pacientes foram submetidos à cirurgia para correção do 
defeito no Hospital Infantil Joana de Gusmão, com exceção daqueles que eram natimortos, 
pacientes com anencefalia, pacientes com óbito precoce, um paciente que desenvolveu 
meningite bacteriana e uma paciente com encefalocele que está em observação com a equipe 
de neurocirurgia aguardando tratamento cirúrgico. No total, 38 pacientes com DFTN foram 
submetidos à cirurgia para correção do defeito. Destes, 28 pacientes necessitaram de 
derivação ventrículo-peritoneal. Três pacientes submetidos à cirurgia para correção do defeito 
e derivação ventrículo-peritoneal vieram a óbito. 
O Anexo 1 descreve o tratamento cirúrgico de pacientes nativivos com defeitos de 
fechamento do tubo neural, incluindo os casos de derivação ventrículo-peritoneal, a revisão 
de derivação ventrículo-peritoneal e as complicações cirúrgicas.  
Quanto ao seguimento clínico destes pacientes, o estudo avaliou o acompanhamento 
neurológico, ortopédico, urológico, otorrinolaringológico, oftalmológico, genético, realização 
de fisioterapia e quanto a outras possíveis complicações. Os dados estão apresentados no 
Anexo 2.  
 A maioria das crianças que realizaram tratamento no Hospital Infantil Joana de 
Gusmão foram encaminhadas ao Grupo de Apoio a Pacientes Mielodisplásicos (GAMM).  







O estudo da epidemiologia de malformações congênitas na Maternidade Carmela 
Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário da UFSC (HU-UFSC) avaliou 
29.310 recém-nascidos no período de 01/01/2000 a 31/12/2004, cuja freqüência global foi 
semelhante a de outros estudos.10   
A Tabela 1 mostrou que o número de nascimentos é maior na MCD, justificando o 
maior número de casos de DFTN encontrados (Figura 6).  
A freqüência geral dos defeitos na população estudada foi demonstrada na Tabela 2. 
O número total de defeitos de fechamento do tubo neural correspondeu a uma taxa de 
17,4/10.000 nascimentos, o que está dentro do esperado. Considera-se que taxas de DFTN 
menores que 10/10.000 nascimentos sejam taxas baixas e acima de 30/1.0.000 indiquem uma 
freqüência elevada.21 A freqüência de nativivos com DFTN foi de 15,34/10.000 e de 
natimortos com DFTN foi de 2,04/10.000. É possível verificar que a taxa de DFTN foi menor 
em natimortos. A literatura considera que a freqüência de natimortos é maior que a 
encontrada neste trabalho.3,7 Entretanto, as perdas precoces não foram registradas, sendo a 
maioria dos casos apresentados de nascimentos em gestações a termo. A freqüência de 
defeitos de fechamento do tubo neural em abortos espontâneos é em torno de 10 vezes maior 
do que em recém-nascidos a termo.7 Nos Estados Unidos a incidência é de aproximadamente 
dez para cada 10.000 nascidos vivos.5 
A incidência de DFTN é de aproximadamente 10/10.000 nascimentos na Dinamarca, 
Kênia, Malásia, Índia, Taiwan e África do Sul. Alta prevalência tem sido observada na 
Irlanda (aproximadamente 30,50-67,90/10.000), nas Ilhas Britânicas (aproximadamente 20-
30/10.000), Egito e Líbano. Baixa prevalência (1-6/10.000) tem sido registrada na França, 
Noruega, Hungria, Tchecoslováquia, Japão e Iugoslávia.7 O estudo nas Ilhas Britânicas 
reconheceu que o baixo aporte nutricional na população e levou à identificação do ácido 
fólico como importante agente de prevenção para os DFTN.22 
 A Figura 7 e a Tabela 3 mostraram a distribuição dos casos de DFTN por tipo de 
defeito. Os achados foram semelhantes à literatura.26 A mielomeningocele representa o mais 
importante exemplo clínico dos distúrbios da neurulação, pois a maioria das crianças afetadas 
sobrevive.5 Isto implica em uma preocupação maior quanto ao tratamento.  
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 Segundo o ECLAMC10, no período de 1982 a 2003, as taxas totais de freqüência de 
defeitos de fechamento do tubo neural para a América do Sul foram de 6,94/10.000 para 
anencefalia, 8,30/10.000 para espinha bífida e 2,16/10.000 para cefalocele. A freqüência 
relativa dos diferentes tipos de DFTN varia, notadamente a encefalocele é menos freqüente 
do que a anencefalia e a espinha bífida.9 O ECLAMC utiliza dados de base hospitalar, de 
centros de referência,  por isso mostram taxas de freqüências elevadas, que não refletem as 
taxas de freqüências em nascimentos gerais nas populações de estudo.23 
A freqüência dos DFTN apresenta uma variação geográfica importante.24 Nos 
registros da Organização Mundial de Saúde, a prevalência de anencefalia entre os 
nascimentos no Brasil, nos anos de 1993 a 1998, é de 8,62/10.000.24 O Atlas Mundial de 
Malformações Congênitas traz os mapas mostrando a distribuição destes defeitos no mundo.24 
A Figura 1624 mostra a incidência de anencefalia por países nas Américas. A fonte de 
informações de freqüências para o Brasil foi o ECLAMC, pois o registro obrigatório de 
malformações congênitas no Brasil só foi instituído no ano de 2000, pelo preenchimento do 
Campo 34 na Declaração de Nascidos Vivos. A vigilância epidemiológica de malformações 
congênitas é um procedimento compulsório do sistema de saúde de vários países. O 
preenchimento obrigatório do Campo 34 na Declaração de Nascidos Vivos permitirá que as 
freqüências dos DFTN possam ser conhecidas em todas as maternidades brasileiras. 25 
 
 
                 
                Figura 16 – Incidência de anencefalia por países nas Américas. 
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Os registros da Organização Mundial de Saúde mostram que a prevalência de espinha 
bífida entre os nascimentos no Brasil, nos anos de 1993 a 1998, é de 11,39/10.000.24 A 
Figura 1724 mostra a incidência de espinha bífida por países nas Américas.  
 
              
             Figura 17 – Incidência de espinha bífida por países nas Américas.  
 
A Tabela 4 demonstrou a monitorização das freqüências dos casos de anencefalia e 
craniorraquisquise, espinha bífida (mielomeningocele e meningocele) e cefalocele na 
Maternidade Carmela Dutra e na Maternidade do Hospital Universitário da UFSC no período 
de 01/01/2000 a 31/12/2004. Como o ECLAMC10 considera a craniorraquisquise no mesmo 
grupo que as anencefalias, o mesmo foi feito aqui. As taxas encontradas para espinha bífida 
(12,96/10.000) e cefalocele (1,70/10.000) estavam dentro do limite esperado de acordo com 
as taxas divulgadas no Documento Final do ECLAMC de 2004.10 A freqüência de 
anencefalia e cranioraquisquise (2,04/10.000) observada neste estudo foi menor do que o 
número de casos esperado de acordo com o Documento Final do ECLAMC10, estando à 
esquerda do limite de confiança de 99% de Poisson, com significância estatística. O estudo 
apresentou pequeno número de pacientes com anencefalia, o que podia estar relacionado com 
falta de notificação do nascimento de pacientes com anencefalia ao grupo de trabalho.    
A comparação dos dados epidemiológicos encontrados com a freqüência observada 
pelo ECLAMC10, demonstrou que a freqüência de espinha bífida e cefalocele esteve dentro 
dos limites de confiança delimitados pela distribuição de Poisson (IC: 99%; p ≤ 0.01), não 
sugerindo um fator de risco específico para esta população. Existem variações seculares para 
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malformações de baixa freqüência que não puderam ser avaliadas no período estudado, 
necessitando de maior tempo de estudo.  
A incidência dos DFTN encontrada na Maternidade Carmela Dutra e na Maternidade 
do Hospital Universitário da UFSC pode incluir viés de registro na amostra, pois as 
maternidades são centros de referência local e regional em medicina fetal. Recebem os casos 
de gestação de alto risco e aqueles em que se suspeita, ou mesmo foi diagnosticada uma 
anomalia fetal. O Hospital Infantil Joana de Gusmão, em Florianópolis, oferece um serviço de 
correção cirúrgica das meningoceles, mielomeningoceles e cefaloceles, onde é realizado o 
tratamento da maioria dos casos de espinha bífida e cefalocele em Santa Catarina. A evolução 
dos pacientes incluídos neste trabalho foi descrita a partir de dados pós-natais precoces nas 
maternidades de origem e de tratamento e evolução mais tardia no Hospital Infantil Joana de 
Gusmão.   
A Tabela 5 demonstrou a condição de nascimento, o tipo de defeito, sexo, peso de 
nascimento e idade gestacional de cada paciente incluído no estudo e escore de Apgar no 
primeiro e quinto minuto. A maioria dos recém-nascidos eram produtos de gestações a termo. 
Em 40 recém-nascidos a idade gestacional estava entre 37 e 40 semanas e 11 recém-nascidos 
eram prematuros. O peso de nascimento foi adequado à idade gestacional na maioria dos 
casos de DFTN. Apenas um recém-nascido com craniorraquisquise apresentou extremo baixo 
peso. Na literatura consta que os defeitos de fechamento do tubo neural são mais freqüentes 
entre os recém-nascidos vivos de baixo peso (<2.500g),26 possivelmente não presentes na 
amostra deste estudo. O índice de Apgar no primeiro minuto foi associado com asfixia 
perinatal e indicou uma pior condição clínica de nascimento.  
 A Figura 8 mostrou que 19 pacientes (37,25%) eram do sexo masculino, 30 
pacientes (58,82%) eram do sexo feminino e dois pacientes (3,92%) foram classificados 
como sexo indeterminado. Muitos trabalhos mostram uma freqüência maior de anencefalia 
em mulheres do que em homens, dados não corroborados em outros estudos.7 A magnitude 
da maior prevalência em mulheres pode variar inversamente de acordo com a prevalência 
total de DFTN.7 
A Tabela 6 demonstrou que o maior número de casos ocorreu na faixa etária materna  
de 20 a 24 anos (33,33% dos pacientes) e 25 a 29 anos (29,41% dos pacientes), o que 
corresponde a maioria dos nascimentos totais. A literatura sugere que a idade materna e a 
paridade não podem ser consideradas independentemente3. Muitos estudos descrevem uma 
associação em forma de U com a paridade materna e em forma de J com a idade materna, 3 
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implicando fatores de maturidade materna ou nutricionais na época da gestação, além de 
predisposição genética.   
Em relação aos dados maternos, foi incluído um paciente com diagnóstico de 
encefalocele e meningocele cuja mãe tinha diagnóstico pré-natal de diabetes mellitus tipo 1. 
O diabete materno aumenta o risco de DFTN e outros defeitos estruturais. A mãe pode 
apresentar tanto o diabetes tipo 1 quanto o tipo 2, e a hiperglicemia interfere com a 
organogênese por mecanismos não bem conhecidos. A interferência  na expressão de genes 
que controlam os processos essenciais de desenvolvimento, como o gene p-53,  é sugerida. A 
expressão do gene Pax 3, um gene necessário para o fechamento do tubo neural, é 
significantemente reduzida pela descompensação do diabetes materno, e associada com 
aumento significativo de DFTN.26  
Ainda com relação aos dados maternos, foi registrado um recém-nascido com 
encefalocele e toxoplasmose congênita. A exposição viral ou parasitária intra-uterina é uma 
causa bem conhecida de malformações do sistema nervoso central, estando o citomegalovírus 
e a toxoplasmose relacionados muitas vezes à hidrocefalia congênita.5   
A Figura 9 mostrou que 78% das mães de pacientes com DFTN fizeram diagnóstico 
pré-natal da malformação e o método mais utilizado foi por imagem pela ultrassonografia 
durante o pré-natal. A detecção das espinhas bífidas pelo exame ultrassonográfico é feita pelo 
reconhecimento de alguns sinais: 1) pequeno diâmetro biparietal; 2) pinçamento da região 
frontal, formando a imagem de um limão (Figura 18)3 adelgaçamento do cerebelo, que faz 
com que os hemisférios cerebelares adotem a forma de uma banana.15 
                  
 
                  Figura 18 – Ultrassonografia fetal mostrando a identação 
                  frontal ou “sinal do limão” associado a mielomeningocele.                     
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As histórias familiares de pacientes com DFTN incluídos no estudo foram 
investigadas e as informações sobre outros casos de defeitos de fechamento do tubo neural na 
família e consangüinidade obtidas foram apresentadas na Tabela 7. De 51 pacientes 
incluídos na amostra, cinco (9,8%) apresentaram outros casos de DFTN na família e dois 
deles (3,92%) apresentaram consangüinidade parental, o que aumenta o risco de ocorrência e 
recorrência de defeitos de origem multifatorial. Os heredogramas dos casos familiares foram 
apresentados nas Figuras 10, 11, 12, 13 e 14.  
Este estudo mostrou que apenas uma das 51 umas mães de pacientes com defeito de 
fechamento do tubo neural fez uso pré-concepcional de ácido fólico.  
No Brasil, a Agência Nacional de Vigilância Sanitária (ANVISA), em 5 de dezembro 
de 2002, consolidou a consulta pública nº 51/02, que determina a adição de ácido fólico às 
farinhas de trigo e de milho no Brasil, fixando o prazo de 18 meses para as empresas 
produtoras destes alimentos se adequarem à legislação. A ANVISA determina que cada 100g 
destas farinhas contenham 150 microgramas de ácido fólico.24  
Vários estudos sugerem que a dose diária de 4 mg pré-concepcional para uma efetiva 
prevenção do defeito, independentemente da ocorrência prévia de DFTN na prole. A 
efetividade das medidas da ANVISA dependem do consumo diário de farinhas e do hábito 
alimentar, além da predisposição genética individual. A experiência do Chile14 é fundamental 
para ser considerada na população brasileira. Naquele país, o grande consumo de farinhas, 
principalmente no pão, é uma característica da população.  
Com exceção dos 4 casos com anencefalia e um caso com cranioraquisquise, apenas 
um caso de paciente com mielomeningocele que veio a óbito com idade gestacional precoce 
foi natimorto (Figura 15 e Tabela 8). Segundo Stevenson (1993),3 dos pacientes com 
anencefalia que nascem vivos, dois terços vêm a óbito em 3 horas, 84% com 12 horas e todos 
em 48 horas vêm a óbito, mas também refere estudos que mostraram que 43% dos pacientes 
com anencefalia sobreviveu por 24 horas, 13%  por 3 dias e 5% por 7 dias.   
 No presente estudo foi utilizada a definição mais simples de malformação múltiplas, 
que corresponde à presença de deformações ou malformações associadas num mesmo recém-
nascido.27 Estudos mostram que pacientes com DFTN podem apresentar também retroflexão 
espinhal, escoliose, pés tortos (equinovaros ou calcaneovalgos), diâmetro antero-posterior do 
tórax aumentado, diafragma alto, eventração do diafragma, agenesia do diafragma, forame 
oval patente, hipoplasia cardíaca, vários outros defeitos cardíacos, pulmões com lobulações 
anormais, hipoplasia pulmonar, hidroureter, hidronefrose, hipertrofia da parede da bexiga, 
hipoplasia de ureteres e/ou bexiga, onfalocele, intestino curto, e divertículo de Meckel, entre 
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outros achados7. Ocorrências semelhantes foram encontradas neste estudo. A Tabela 9 e a 
Tabela 10 demonstraram nos casos estudados que os achados de exame físico foram 
variáveis, expressão das formas isoladas ou associadas a outros defeitos.  
 As encefaloceles são comumente associadas a outras anomalias intracranianas, como 
agenesia parcial ou completa do corpo caloso, malformação de Dandy-Walker, hidrocefalia e 
holoprosencefalia5, presentes em alguns dos casos descritos (Anexo 2). 
           Os pacientes com diagnóstico de DFTN foram transferidos para o Hospital Infantil 
Joana de Gusmão, em Florianópolis, Santa Catarina, para tratamento cirúrgico (Anexo 1) e 
tratamento clínico (Anexo 2). 
Segundo Townsend et all (2005)5, os objetivos cirúrgicos para tratamento de 
mielomeningocele incluem a resolução da fístula liquórica, a preservação da função neural e a 
prevenção de infecção. O procedimento utilizado para o fechamento inclui a separação do 
placódio neural do tecido epitelial adjacente, seguida pela identificação e mobilização da 
dura-máter. O fechamento da fáscia e da pele completa o procedimento. Nos casos de 
encefalocele, a intervenção neurocirúrgica é indicada na maioria das situações, com exceção 
dos pacientes com grandes defeitos e associados à microcefalia. O conteúdo da encefalocele é 
reposicionado no crânio ou ressecado. Realiza-se um fechamento impermeável da dura, e o 
crânio e a pele são reconstruídos para um resultado estético aceitável. O objetivo do 
tratamento para hidrocefalia é a prevenção e/ou a reversão de lesões neurais que possam 
ocorrer como conseqüência da distorção de estruturas intracranianas normais ou da elevação 
da pressão intra-craniana. Aproximadamente 5 a 10% das cirurgias de derivação são 
complicadas por infecção, obstrução do cateter, desconexão ou danificação do sistema de 
drenagem, hematomas cerebrais e peritonite.5   
Os pacientes com espinha bífida e encefalocele são submetidos a vários 
procedimentos cirúrgicos e podem apresentar alergia ao látex. Em um estudo na Espanha, 
Pamies et all (2006)29 realizaram um estudo para analisar os padrões de reconhecimento do 
alérgeno do látex em crianças sensibilizadas à cola natural do látex, pela quantificação da 
resposta através da dosagem de imunoglobulina E. O grupo de estudo incluiu 31 crianças 
sensibilizadas ao látex, entre estas, 26 foram submetidas a pelo menos dois procedimentos 
cirúrgicos, 20 delas apresentavam espinha bífida, uma criança realizou apenas uma cirurgia e 
três crianças atópicas que não foram operadas. O anticorpo Hev b 5 induziu uma resposta 
quantitativamente maior de imunoglobulina E em crianças com múltiplas cirurgias e 
sensibilizadas ao látex.29 No presente estudo, o desenvolvimento de alergia ao látex em 
crianças com defeitos de fechamento do tubo neural não foi avaliado.  
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O estudo clínico de pacientes com DFTN demonstrou que as alterações mais 
freqüentemente encontradas foram ortopédicas, urológicas e neurológicas e estavam de 
acordo com o que é descrito na literatura.3,5,7 
No acompanhamento neurológico, foi registrado atraso no desenvolvimento 
neuropsicomotor de graus variáveis, crises epilépticas, microcefalia, malformação de Arnold-
chiari tipo II, dilatação do sistema ventricular, atraso no desenvolvimento motor, 
desenvolvimento de hidrocefalia (monitorizada através do índice de Evans), crise convulsiva, 
hipoatividade, hipotonia muscular, paraplegia, medula ancorada, hidroseringomielia e seio 
dérmico (Anexo 2).  
A maioria das crianças que realizaram tratamento no Hospital Infantil Joana de 
Gusmão foram encaminhadas ao Grupo de Apoio a Pacientes Mielodisplásicos (GAMM), 
constituído por uma equipe multidisciplinar que inclui pediatra, ortopedista, neurologista, 
urologista, pedagoga e enfermeira e que funciona no ambulatório do Hospital Infantil Joana 
de Gusmão. As consultas são agendadas em um dia único, reunindo todas as especialidades 
de que a criança necessita, garantindo acesso facilitado ao atendimento médico. Os retornos 
foram marcados a cada seis meses ou antes se o paciente apresentou alguma intercorrência.  
No acompanhamento ortopédico, foram registrados o desenvolvimento de 
mielocifose, presença de pé eqüino, necessidade do uso de órteses, imobilidade em membros 
inferiores, pés em talo valgo, paralisia flácida em membros inferiores, abscesso em joelho, 
luxação congênita de quadril, paraplegia, pé torto, tornozelos valgos, déficit motor em 
membros inferiores, uso de aparelhos ortopédicos, hipotrofia de musculatura de membros 
inferiores, cifoescoliose torácica, pé plano, cifose toracolombar, pés eqüinos, pé plantígrado, 
pé supinado, luxação congênita de joelho, hipertonia espástica de membros inferiores, mão 
torta radial com agenesia radial, genu recurvatum, escoliose e quadris em flexão.  
 No acompanhamento urológico, foram registrados o desenvolvimento de refluxo 
vésico-ureteral de graus variáveis, infecção urinária, infecção urinária de repetição, bexiga 
neurogênica, dilatação de pelve renal, necessidade de cateterismo, micção intermitente, 
bexiga espástica, hidronefrose, duplicidade ureteral, opacidade da próstata à ultrassonografia, 
incontinência urinária, bexiga neurogênica hipotônica, rim único, rim ectópico, espasmo 
esfincteriano, detrusor arreflexo, criptorquidia e hidrocele.  
 No acompanhamento otorrinolaringológico, foi registrado o desenvolvimento de otite 
média aguda, ausência de resposta otoacústica e hipertrofia amigdaliana.  
 No acompanhamento oftalmológico, foi registrado o desenvolvimento de estrabismo, 
incoordenação ocular e um paciente que não fixava o olhar.  
 34
 O acompanhamento genético deu-se a fim de realizar o aconselhamento genético para 
a família, investigação de síndromes genéticas e pedido de cariótipo para investigação 
diagnóstica conforme a necessidade do caso.  
Neste estudo, os pacientes com DFTN também desenvolveram outras complicações 
como recidiva de mielomeningocele, medula presa, monilíase oral, desconforto respiratório, 
disfunção valvular, fístula liquórica, infecção de ferida operatória, ventriculite, tumor de 
fígado, hemangiotelioma, escara de decúbito, hidrocefalia, fratura de fêmur, distúrbio de 
deglutição, esfíncteres incompetentes, incontinência fecal e meningite bacteriana. 
O tratamento de pacientes com espinha bífida e encefalocele permitiu que os 






























O estudo da epidemiologia de malformações congênitas na Maternidade Carmela 
Dutra (MCD) e na Maternidade do Hospital Universitário da UFSC (HU-UFSC) avaliou 
29.310 recém-nascidos no período de 01/01/2000 a 31/12/2004.   
Entre todos os nascimentos, 51 recém-nascidos apresentaram algum tipo de defeito de 
fechamento do tubo neural, o que corresponde a uma taxa de 17,4:10.000 nascimentos. A 
freqüência de DFTN entre os nativivos foi de 15,35:10.000 e entre os natimortos foi de 
2,04:10.000. 
As taxas encontradas para espinha bífida (12,96/10.000) e cefalocele (1,70/10.000) 
estavam dentro do limite esperado de acordo com as taxas divulgadas no Documento Final 
do ECLAMC de 2004. A freqüência de anencefalia e cranioraquisquise (2,04/10.000) 
observada neste estudo foi estatisticamente significativa e o número de casos encontrados foi 
menor do que o número de casos esperado de acordo com o Documento Final do ECLAMC 
de 2004, estando à esquerda do limite de confiança de 99% de Poisson. 
Neste estudo, apenas uma das 51 mães de pacientes com defeitos de fechamento do 
tubo neural fez uso pré-concepcional de ácido fólico. 
Com relação à mortalidade, com exceção dos 4 casos com anencefalia e um caso com 
cranioraquisquise, apenas um caso de paciente com mielomeningocele que veio a óbito com 
idade gestacional precoce foi natimorto.   
No total, 38 pacientes com DFTN foram submetidos à cirurgia para correção do 
defeito. Destes, 28 pacientes necessitaram de derivação ventrículo-peritoneal.  
Os achados demonstraram que as alterações mais freqüentemente encontradas foram 
ortopédicas, urológicas e neurológicas. O acompanhamento clínico incluiu portadores de 
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PROTOCOLO DE PESQUISA  
PACIENTES COM DEFEITO DE FECHAMENTO DO TUBO NEURAL 
 
Nome da mãe ______________________________________________________________ Número _______ 
Residência _______________________________________________________ Bairro _________________ 
Município _____________________________________  Telefone _________________________________ 
Hospital ____________  Data de nascimento __________________ Número do prontuário ______________ 
Idade materna ____ anos 
 
Escolaridade   M  P  Ocupação  M  P  Antepassados  
Não lê 1   Do lar 1   Eur latinos  
Lê 2   Desocupado 2   Eur ñ latinos  
1 incompleto 3   Ope ñ qualif. 3   Judeu  
1 completo 4   Ope qualif. 4   Nativo  
2 incompleto 5   Ope indep. 5   Turco   
2 completo 6   Empregado 6   Negro  
U incompleto 7   Patrão 7   Oriental  
U completo 8   Prof / Exec.  8   Outros  
 
Pré-natal Sim (  ) Não (  ) Número: ______ consultas    Ultra som  Sim (  ) Não (  ) Número ____ 
Antecedentes da Gravidez      
 Sim Não Especificações Pré 1º Trim. 2º Trim.  3º Trim. 
Imunizações        
Sinais e sintomas        
Doenças agudas   1.     
   2.     
Doenças crônicas        
Fatores físicos        
Medicamentos   1.     
   2.     
   3.     
   4.     
Metrorragia        
Fuma             Nº médio de cigarros diários     
Bebe   Se embriagou nunca ( ) ocasional ( ) severo ( )      
   Alcoolismo severo ( ) não ( ) sim     
Droga: cocaína, etc.         
Estava em uso de ácido fólico antes da gestação?   Sim (   )  Não (   )  
Gesta ______           DUM ___________                       Parto espontâneo (  )  Cesárea (  )   Fórceps (  )  
 
Diagnóstico pré-natal _____________  Natal _____________________  Pós-natal _____________________ 




Clínica(  )  Radiológica(  )  Cirúrgica(  )  Autópsia(  )  US pré-natal(  )  US pós-natal(  )  Ecocardio  (  )Citogenética 
Nome do RN ___________________________________________Prontuário do RN ___________________ 




IGDUM ______  Capurro ______  
Pré termo _____ Termo _______ Pós Termo _________        Nascido vivo (  ) morto (  ) aborto (  )  
Sexo  M (  ) F (  )  I (  ) NE (  )       Peso ______ g           PIG (  ) AIG (  ) GIG (  )    
Apresentação   Cefálico (  ) Podálico (  ) Pélvico (  ) Outros (  )  







Consangüinidade parental  Sim (  ) Não (  ) 
DFTN na família Sim (  ) Não (  ) 





Tratamento pós-natal ________________________ Prontuário HIJG ________________________________                                                 
 
Cirurgia Sim (  ) Não (  )  Número:  
Data(s):                                                Idade(s):                                 Hospital:   
Reparo  
Data ___________ Técnica ____________________________  Complicação _________ Revisão __________ 
Shunt 
Data ___________ Tipo _______________________________  Complicação _________ Revisão __________ 
Derivação ventrículo-abdominal:                                             Resultado cirúrgico:   
 
SEGUIMENTO NEUROLÓGICO (  ) 
Total:  ___ consultas 
Retrocolis __ Opistótono interm __ Irritabilidade __ Dor local reparo __ Cefaléia __ Tontura __ Desmaio __ 
Chiari II __ Hidrocef __ Hidrosiringomielia __ Sind med ancorada __ Hidromielia __ Diastematomielia __ 
Deterioração neurol __ RDNPM/RM __ Déficit motor __ Asc __ Desc __ Prog __ Est __ Ne __ 
 
DESENVOLVIMENTO NEUROPSICOMOTOR  
Adequado para a idade (   )       Retardo no DNPM   (    )   
Data do diagnóstico:  
FUNÇÂO MOTORA  
Sem restrição __ Mono __ Para __ Paresia   Mono __ Para ___ Plegia    
Deambulação livre __ Comunitária __ Cadeira __ Cama __ Uso aprelhos ortopédicos Sim (  ) Não (  ) 
 
SEGUIMENTO ORTOPÉDICO (  ) 
Total: ___ consultas 
Escoliose __ Mielocifose ___ Luxação (  )  Subluxação (  ) do quadril 
SEGUIMENTO UROLÓGICO (  )  
Total: ____ consultas 
Continência  Total (  ) Social (  ) Ausente com choro/esforço (  ) Ausente (  )  
ITU não __ eventual ___ repetição ___ Bexiga neurogênica ___ RVU ___ Hidronefrose ___ Alt. Renal ___ 
Tratamento não ___ sim ___ cirurgia ___ cateterização intermitente ___ mediação anticolin  __ restrição hídrica 
___ 
OUTROS SEGUIMENTOS (  )  
Total: ____ consultas 
Continência anal total ___ Social ___ Ausente com choro/esforço ___ Ausente ____ 
Inabilidade sucção ___ Alt deglutição ___ Regurgitação líquido no nariz ___  
Alt respiratórias não ___ estridor ____ infecção ___ 
 
FISIOTERAPIA 
Sim ____ Não _____ 





Sim (  ) Não (  )   Motivo __________   Idade da ocorrência ______ anos ______ meses _______ dias 
Autópsia  Sim (  )  Não (  )  
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